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Resumen. 
Tipo de letra: Times New Roman. Tamaño: 10 
 
 Es difícil encontrar en castellano una palabra que pueda traducir el significado de Counseling y que englobe 
todos aquellos elementos y matices que le son propios. Las traducciones más frecuentemente utilizadas son “consejo 
asistido” y/o “relación de ayuda” y/o asesoramiento, incluye además todas las habilidades que son necesarias para 
establecer esa relación interpersonal. Aunque las habilidades de comunicación, y en concreto comunicación de malas 
noticias y la relación con usuarios, no forman parte actualmente de la formación universitaria dentro del grado de 
Medicina, Enfermería, Fisioterapia o Psicología sí que ha sido de preocupación por parte de los profesionales de estos 
ámbitos presentar niveles suficientes de formación en esta competencia básica. De hecho, presentamos una 
comunicación donde se refleja la escasa información recibida en el propio hospital por parte de padres con niños con 
Sindrome de Down sobre esta alteración genética en particular antes de tomar decisiones referidas al nacimiento del 
niño. Así, igual que se aprende “el arte curativo” se pueden aprender las habilidades de comunicación referidas a 
noticias inesperadas, lo que ayudará a disminuir el coste psicológico para el profesional y para el propio paciente. 
 





Counseling, subject, European higher education area, teaching innovation project. 
Abstract. 
Tipo de letra: Times New Roman. Tamaño: 10 
It is difficult to find in spanish a word that can translate the meaning of Counselling and encompassing all those 
elements and nuances that you are your own. The translations more frequently used are "assisted advice" and/or "aid 
relationship" and/or advice, it also includes all the skills that are necessary to establish that interpersonal relationship. 
Although the communication skills, and in particular communication of bad news and the relationship with users are 
currently not part of the university education within the degree in Medicine, Nursing, Physiotherapy or Psychology if it 
has been of concern on the part of practitioners in these areas present sufficient levels of training in this core 
competency. In fact, we presented/displayed a communication where the little information received in the own hospital 
on the part of parents with children with Syndrome of Down is reflected in particular on this genetic alteration before 
making decisions referred to the birth from the boy. Thus, just as the curative art is learned can be learned the abilities 
of communication referred the unexpected news, which will help to diminish the psychological cost for the professional 
and the own patient. 
 
Texto. 
Tipo de letra: Times New Roman. Tamaño: 10. Número de páginas máximo: 10. 
 
1. Introducción 
 Se presenta una revisión de la literatura sobre el asesoramiento genético psicológico, dentro del contexto de un 
Proyecto de Innovación Docente donde en una primera fase de actuación se evalúa y se recaba información sobre un 
cuerpo creciente de literatura de los servicios de este tipo de asesoramiento en una amplia variedad de ámbitos clínicos. 
En fases posteriores se pretende tratar de averiguar cuales son las habilidades de comunicación necesarias para una 
adecuada relación médico-paciente, o asesor-usuario a la hora de comunicar información muy relevante que afecta a la 
vida de los destinatarios de la información. En la última fase se aplica un cuestionario en el que tratamos de evaluar el 
grado en el que los futuros profesionales de carreras como psicología, enfermería y psicopedagogía se ven capaces de 
enfrentarse a situaciones en las que tienen que asesorar de manera adecuada. Todo ello con el último objetivo de realizar 
una asignatura de Ciencias de la Salud, dentro del marco Europeo, en la que se  enseñen las habilidades adecuadas de 
relación médico/asesor-paciente/usuario. 
También se abarcan una  amplia gama de concepciones de la naturaleza y objetivos del asesoramiento genético. Sin 
embargo, la investigación en esta área ha sido criticada por el enfoque de sus resultados en lugar de por su proceso su 
proceso, y se ha sugerido que este enfoque limita su uso práctico. El propósito de esta revisión es doble: describir los 
conceptos de variables de orientación que parecen ser utilizadas en los trabajos revisados y discutir sus posibles 
aplicaciones en el asesoramiento genético. 
 Es difícil encontrar en castellano una palabra que pueda traducir el significado de Counseling. Las traducciones 
más frecuentemente utilizadas son “consejo asistido” y/o “relación de ayuda” y/o asesoramiento. El objetivo último del 
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Counseling es mejorar la relación que se establece entre el que asesora y el paciente o usuario o cliente. El logro de lo 
propuesto pasa por la adquisición y/o mejora de una serie de conocimientos, actitudes y habilidades para la relación 
establecida en especial en aquellas situaciones donde puedan producirse alteraciones emocionales en alguno de los 
protagonistas implicados y/o cuando se desea promover cambios en las conductas de los pacientes o clientes. 
Cuando esta relación se establece dentro de un ámbito concreto como es el del asesoramiento genético, nos 
encontramos con un proceso mediante el cual las personas afectadas, o con riesgo de padecer una enfermedad 
hereditaria se les informa acerca de sus posibles consecuencias, la probabilidad de desarrollarla o trasmitirla, y las 
formas en que esto puede ser evitado o mitigado. Esta revisión examina el cuerpo existente de la investigación, teniendo 
en cuenta la variación en las concepciones de la naturaleza y objetivos del asesoramiento psicológico y la limitación 
metodológica a la hora del uso de pruebas psicológicas, cuestionarios o entrevistas. El carácter difuso de la 
intervención, y la falta de compatibilidad entre los estudios, hace que la revisión sea un poco problemática. Al examinar 
ejemplo de los principales tipos de estudios, encontramos que se examinan principalmente seis temas: definición, 
eficacia, conocimientos y actitudes, percepciones de riesgo, conocimiento y actitudes sobre el asesoramiento y proceso 
de investigación. 
 
2. Definición de asesoramiento genético 
 El término de asesoramiento se utiliza de dos maneras distintas. Algunos autores lo centran en la información 
técnica que ofrecen los médicos [3], por ejemplo cómo trasmite un médico que una persona tiene cáncer de mama, y en 
otras ocasiones se hace referencia al asesoramiento en términos de los elementos psicosociales [4] de la información 
que se trasmite, por ejemplo analizando los problemas por los que puede pasar una pareja en la toma de decisiones 
sobre la reproducción [5,6]. 
3. La eficacia del asesoramiento genético 
 Existe poca evidencia sobre evaluaciones de la eficacia del asesoramiento genético. Esto puede explicarse en 
parte por la controversia sobre la definición de lo eficaz que resulta en este contexto [1,2]. 
3.1. Eficaz en la toma de decisiones sobre aspectos de la reproducción. 
 Algunos estudios han definido la eficacia como la incidencia en la toma de decisiones reproductivas, lo que 
lleva a una reducción potencial de recién nacidos afectados. Hildes et al. [7],  por ejemplo, informa en un 
programa piloto de cribado neonatal para la distrofia muscular de Duchenne (DMD), que ofrece el diagnóstico 
prenatal para futuros embarazos en las mujeres en riesgo. Sin embargo, el diagnóstico  prenatal sólo se lleva a cabo 
efectivamente en dos de los siete embarazos  posteriores. Los autores concluyen que estos programas no deben ser la 
manera de reducir el número de casos.  Otro estudio [8], de las reacciones de los clientes ante el asesoramiento 
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genético,  se encontró que casi la mitad (43,5%) de 628 clientes que rellenaron unos cuestionarios seis meses después de 
su sesión de asesoramiento informaron de que sus planes  en cuanto a reproducción se vieron influenciados. Sin 
embargo, el cambio y la estabilidad de los  patrones de plan de reproducción de los dos grupos −  influenciado y no 
influenciado  − fueron similares. Este enfoque siempre tiene riesgo de ser polémico  debido a la 
posible eugenesia velada.  
 
3.2. Eficaz para recordar la información 
 Swerts [9], por ejemplo, analizó el impacto de ambos: asesoramiento genético o diagnóstico prenatal de 
síndrome de Down y defectos del tubo neuronal, adoptó un modelo simple  de entrega de información y evaluación 
posterior. Las mediciones de los conocimientos adquiridos y la información que se recordó después del asesoramiento 
refleja el esfuerzo común para evitar la estigmatización de la eugenesia. Si se ofrece en esa información orientación de 
manera educativa para mejorar la autonomía de la toma de decisiones de los destinatarios habrá diferencias importantes 
sobre el recuerdo que se tiene de la información que se ofrece. 
3.3. Eficaz para reducir la ansiedad 
 Es obvio que el simple planteamiento de realizar pruebas genéticas tiene el potencial de aumentar la ansiedad 
entre los destinatarios. Mennie et al. [10], que, en comparación con los controles identificados como los no portadores, 
portadores de fibrosis quística (FQ) y sus asociados, mostraron un aumento significativo de perturbación psicológica 
generalizada durante un período de 4 días a la espera de los resultados de la prueba. Después de la comunicación de los 
resultados ambas partes volvieron a sus niveles iniciales.  Un estudio del impacto psicológico de la anmiocentesis en 
tres grupos de riesgo (mujeres de edad, madres que tuvieron un hijo anterior con síndrome de Down, y las madres que 
tuvieron un hijo anterior con defectos del tubo neuronal) encuentran que  los niveles de ansiedad en relación a la prueba 
de ambos diferían entre los grupos y mostraron una variación considerable dentro de cada uno. Diferentes programas de 
cribado o pruebas tienen  claramente diferentes implicaciones para los participantes. 
 Aunque la mayoría de la literatura en este ámbito [11, 12, 13, 14, 15] se refiere a las pruebas genéticas, algunos 
estudios se centran directamente en el asesoramiento. Una examinó el impacto de diferentes formatos de asesoramiento 
psicológico sobre el estado de ánimo medido con escalas psicológicas administradas antes y después del cambio de 
orientación del estado de ánimo evaluado. Los autores concluyeron que el uso de formatos diferentes en el tipo de 
asesoramiento se relacionaba con  diferencias significativas para el estado de ánimo.  
3.4. Eficaz para satisfacer al cliente 
 En un estudio [16], 36 individuos que habían recibido asesoramiento por padecer cáncer se les pidió que 
calificaran su satisfacción tanto con la atención recibida por el genetista clínico que habían visto como con los 
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procedimientos generales de la clínica. En otro [17],  a los clientes se les pidió que calificaran las sesiones de 
asesoramiento en términos de claridad, la profundidad del debate y su voluntad de plantear cuestiones. Sin embargo, 
ambos estudios reconocieron las limitaciones del enfoque ya que la satisfacción informada es una medida cuestionable 
del proceso, ya que no necesariamente se refieren a lo que realmente ocurrió durante la sesión. Como Clarke et al. [18] 
ponen de relieve que mientras que la investigación se ha centrado en el resultado también se ha visto muy eficaz todo lo 
relacionado con el proceso. En su opinión, mientras que las medidas de resultado son válidas en un contexto de 
investigación, son inútiles en la práctica. 
3.5. Eficaz como proceso 
 Algunos estudios han examinado cuestiones de procedimiento en el asesoramiento y comparan los resultados 
con métodos diferentes. Esto reduce los problemas éticos y metodológicos de la medición de resultados, ya que el 
interés no está en las cifras absolutas sino en el rendimiento relativo de los diferentes procesos. Las estrategias 
empleadas incluyen el uso de la información grabada en vídeo junto asesoramiento  y el uso de diferentes formatos tipos 
de asesoramiento [12]. Dos estudios relacionan la utilización de tres formatos diferentes de asesoramiento: 
"convencional", "programado" (usando grabaciones de vídeo) y "estructuración del paciente", se evalúa el recuerdo de 
la información y el grado de satisfacción [11,19]. Otros investigadores también han comparado tres formatos (en grupo, 
vídeo y asesoramiento individual), se evalúa con el recuerdo de la información. Sin embargo los resultados no son 
concluyentes, los autores concluyen con que los resúmenes de los asesores fueron un punto de referencia válido para 
medir el recuerdo del cliente. 
 Los estudios citados muestran la inconsistencia de la definición, o la tendencia a definir la naturaleza exacta de 
la orientación y los objetivos previstos. A menos que sea posible especificar claramente los resultados esperados, 
siempre será difícil evaluar la eficacia. Sin embargo, esto requiere un consenso sobre los objetivos apropiados de 
asesoramiento genético. ¿En qué medida se debe ser no directivo, para evitar la acusación de actuar como eugenista? Si 
el resultado deseado se define explícitamente como una reducción del número de recién nacidos afectados, se presenta 
entonces una gran controversia. Si la medida de resultado es sobre la información que se recuerda y/o el estado afectivo 
durante la sesión, nos encontramos con que ambos aspectos están influenciados por numerosas variables que 
intervienen en un período considerable después del asesoramiento.   
4. Conocimientos y actitudes 
 Si la satisfacción del cliente sirve como una medida de la eficacia del proceso, también se debe tener en cuenta 
las expectativas del cliente como un factor que influye en la respuesta al asesoramiento. Muchos estudios se basan en 
preguntas hipotéticas sin tener en cuenta la capacidad de los entrevistados para imaginarse en situaciones concretas. Un 
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ejemplo [20] es la encuesta realizada a 169 mujeres de edades comprendidas entre 21 y 35 años acerca de su actitud 
hacia las pruebas de predicción de la enfermedad de Huntington, que iban a tener un riesgo de desarrollar la enfermedad 
del 50%. En los resultados se encuentra que a pesar de expresar interés en las pruebas de predicción, la mitad de las 
mujeres no cuenta ni a sus empleados ni a las aseguradoras el resultado positivo, lo que implica un cierto conocimiento 
de los peligros potenciales que acompañan esos conocimientos. Además, a pesar de una elevada aceptación de la 
realización de pruebas prenatales, en teoría (50%), sólo una cuarta parte de las mujeres pensaron en la interrupción del 
embarazo después del resultado positivo.  
Una serie de estudios se han centrado en la FQ [21, 23]. Se evaluó la toma de decisiones sobre la reproducción, las 
percepciones de riesgo y las actitudes hacia la identificación del portador y el diagnóstico prenatal entre las tías y los 
tíos de un niño con FQ. Los resultados fueron similares a los anteriores: aproximadamente tres cuartas partes piden un 
diagnóstico prenatal en caso de quedar embarazada, pero sin embargo menos del 50% pensaba en abortar en el caso de 
que el caso de que el feto estuviese afectado.   
 Otros ejemplos se centran más directamente en regulación de los conocimientos sobre el problema genético 
[24, 25]. En un estudio del conocimiento de la comunidad acerca de la detección de portador de FQ y el diagnóstico 
prenatal se descubre un conocimiento muy pobre de esta enfermedad y si lo hay se asocia principalmente con el nivel 
educativo. Los encuestados declararon que los familiares, especialmente los padres y hermanos, fueron la fuente más 
importante de información. 
 Como se observa algunos miembros de la familia han sido objeto de mucha investigación tal vez debido a su 
situación familiar [21, 23, 26, 27], se ha asumido que deben estar mejor informados que el público en general. Los 
estudios han examinado la forma en que la información se ha transmitido entre los miembros de la familia y el grado en 
que el asesoramiento se ha entendido. Los autores entrevistaron a 12 portadores de traslocación equilibrada, que tuvo 36 
hermanos y 21 padres de familia entre ellos. Cuatro hermanos (de dos familias) no había sido informado y sólo 16 de 
los informados fueron sometidos a pruebas. De los padres, 14 habían sido informados. Los resultados de los trabajos de 
Denayer et al [22, 23] muestran una comprensión muy pobre de la FQ por las tías y los tíos del niño afectado. Sólo una 
pequeña proporción de los encuestados (alrededor de una cuarta parte) eran conscientes de su riesgo por ser portadores 
aproximados y/o con riesgo de tener un hijo con FQ. Sin embargo, casi un tercio tiene una opinión subjetiva de este 
riesgo que usaría en su toma de decisiones sobre la reproducción dentro de su pareja. Lo que se observa es que la 
mayoría de los encuestados no se mostraron reacios a discutir su condición con familiares y amigos, pero no está claro 
que lo hicieran con el suficiente detalle para establecer que los familiares entendieran las consecuencias. Esto plantea la 
cuestión de si los profesionales de la genética o aquellos que asesoran genéticamente tienen derecho, o incluso el deber, 
de divulgar información sobre los riesgos genéticos a los hermanos u otras personas en situación de riesgo. 
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 Sobre la base de estos resultados, parece que el conocimiento de lo genético en general, o particular, es 
bastante pobre, incluso entre personas que, o bien pueden estar en riesgo o se cree que tienen información especial 
debido a su parentesco con una persona afectada. Sin embargo, los sujetos en estos estudios no tenían experiencia 
previa directa no habían sido asesorados. 
5. La disposición personal de la percepción del riesgo 
 Un aspecto particular que se ha estudiado específicamente es la percepción del riesgo genético. Estos estudios 
también se dividen en dos grupos: los que analizan las percepciones de la falta de asesoramiento y aquellas que se 
evalúan después del asesoramiento. El primer grupo fue objeto de un estudio citado anteriormente, de tías y tíos de los 
niños que asisten a una clínica de FQ. Sólo una cuarta parte sabía que el riesgo aproximado de ser portador del gen FQ 
y/o de tener un niño con FQ [22]. 
Evans et al. [26] observó la percepción del riesgo antes del asesoramiento en mujeres con antecedentes 
familiares de cáncer de mama. Les preguntaron cómo percibían el riesgo de tener cáncer de mama entre la población en 
general, así como su riesgo personal. Estas estimaciones se utilizaron como base para el asesoramiento. Sólo el 11% 
identificó correctamente el riesgo real y más del 50% no supo evaluar el riesgo de su propia vida. Si bien, había sujetos 
que subestimaban el riesgo y otros que lo sobreestimaban. Los autores plantean una cuestión importante que puede 
pasarse por alto fácilmente, y es que para una proporción significativa de estas mujeres, el asesoramiento podría haber 
sido una experiencia inquietante e incluso errónea. 
 Sin embargo a pesar de la relevancia parece existir poca investigación sobre cómo se percibe el riesgo y si se 
informa o asesora sobre ello no se sabe cuál puede ser el grado de influencia que puede ejercer el asesor. Pero sí existe 
un creciente cuerpo de investigación psicológica de carácter más teórico. Algunos de estos estudios [28, 29, 30] están 
basados en situaciones ficticias o hipotéticas a las que deben enfrentarse en sesión de asesoramiento. Por ejemplo con 
población universitaria se examinó la evaluación subjetiva de los riesgos previstos en falsas sesiones de asesoramiento, 
estos estudios ponen de relieve la importancia de la elaboración lingüística, y la influencia que esto puede tener sobre el 
tratamiento y comprensión de la información de riesgo.  
Robles-Bello y Sánchez-Teruel también se interesaron por la percepción que los destinatarios de la información 
de un diagnóstico tienen sobre cómo se les ofrece la noticia y para ello se entrevistaron a 34 familias de un Centro de 
Atención Infantil Temprana. Todas las familias entrevistadas habían tenido un hijo/a con Síndrome de Down. La 
entrevista se diseñó desde la perspectiva de la segunda definición del asesoramiento psicológico de tal manera que en la 
sesión se ofrecía apoyo emocional con oportunidad para expresarse, mostrar sus actitudes e inquietudes sobre la 
situación que vivieron cuando se les dio la noticia del nacimiento de su hijo/a. En nuestra entrevista vimos que las 
familias no tenían información previa sobre el Síndrome de Down antes del nacimiento de su hijo/a ya que de las 34 
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familias entrevistadas 32 no tenían ningún tipo de información. Los dos restantes sí pero estaba justificado ya que en un 
caso sus padres eran médicos, y en el otro caso ya tenían un Síndrome de Down en la familia. Cuando se les pregunta 
acerca de dónde han conseguido la información sobre el Síndrome de Down 9 de ellos se han enterado leyendo libros, 
revistas especializadas, en un caso se informaron a través de la Fundación Catalana de Síndrome de Down, y en otro 
caso un médico se encargó de ello, el resto de los 23 casos coinciden en que esa información se las ha proporcionado el 
CAIT. Los médicos son los primeros en realizar el diagnóstico y en comunicárselo a la familia y por lo tanto deberían 
prestar los primeros servicios de apoyo y ayuda. Sin embargo desde el punto de vista médico no se puede dar una 
información esperanzada y positiva. No solamente no dan una información adecuada sobre el Síndrome de Down, sino 
que a veces ni siquiera son ellos quienes la dan ya que sólo una familia se ha sentido informada por un médico. Además 
es cierto que en la mayoría de los casos es el médico quien primero notifica el nacimiento del niño/a con Síndrome de 
Down, en nuestras entrevistas vimos que en 28 ocasiones es el médico quien lo comunica, en 4 casos una enfermera, un 
caso el cardiólogo, y en un caso la comadrona. Los casos en los que el médico no comunica la noticia son aún más 
lamentables ya que la manera de enterarse las familias la definen de desastrosa. La mayoría de las madres cuando son 
preguntadas por ello no pueden dejar de llorar aunque haya pasado mucho tiempo y comentan “el médico no quiso dar 
la cara, se quitó de en medio”. Si preguntamos ¿quién le comunica  el diagnóstico a la madre?, podemos descubrir que 
el padre es el primero en enterarse por lo que en 29 ocasiones es él quién se lo comunica a la madre con una gran carga 
emocional sin dar ningún tipo de información adicional. En  dos casos es la enfermera, en una ocasión es una hermana, 
y en un caso es una monja.Si analizamos el tiempo que pasa desde el nacimiento hasta que se lo notifican a la madre 
encontramos en la figura 8 que en 12 ocasiones lo comunican inmediatamente, en 8 casos la madre se entera 2-3 días 
después del nacimiento, en 5 casos varias horas después, y 3 madres se enteran al día siguiente del nacimiento. 
No solo los datos sino sobre todo los comentarios de los padres te llevan a pensar que la persona encargada de 
proporcionar el diagnóstico y la información sobre el Síndrome de Down debe ser especialmente sensible o al menos 
necesita entrenamiento en asesoramiento psicológico, ya que en el momento del nacimiento de un niño/a con Síndrome 
de Down hay que tener presente otro aspecto que puede influir de forma positiva o negativa en el futuro de la persona 
con Síndrome de Down. Ese factor se refiere a la manera de comunicar a los padres que su hijo/a presenta un déficit 
psíquico, dicho así parece muy complicado por implicar una gran responsabilidad. 
6. Conclusiones   
Para concluir, se podrían hacer  varias observaciones. En primer lugar, todos estos estudios, ya sea pre o post 
asesoramiento, los usuarios parecen tener un grado de comprensión muy pobre de la información que se obtiene de las 
sesiones de asesoramiento por lo que no son capaces de comprender el riesgo genético real. Esto además ocurre incluso 
tanto en poblaciones de riesgo por tener antecedentes como en  los familiares, se podría pensar que por ello deberían 
 
1893 
tener algún conocimiento extra pero no es así. En segundo lugar, parece ser que lo expertos no trasmiten bien la 
información por lo que la información que se extrae de las sesiones en las que supuestamente se asesora es muy 
confusa, ya que no se sabe traducir la información médica sobre el riesgo concreto de padecer una enfermedad. En 
tercer lugar, los destinatarios de la información están confundidos por los diferentes tipos de riesgo (si son portadores, 
etc.), y la ambigüedad de los resultados de las pruebas médicas existentes. En cuarto lugar, existe una gran confusión en 
el mensaje que se desea trasmitir. 
Por todo ello parece evidente que la manera en que se informa por parte del técnico adquiere una gran 
relevancia, de ahí la necesidad de crear esta figura de asesor experto en trasmitir este tipo de información. Tuvimos la 
posibilidad de enfrentarnos igualmente a este tipo de situaciones y comprobar por nosotros mismos de qué manera se 
trasmite la información y qué relación se establece entre médico y paciente en un contexto muy concreto como es el de 
comunicar la noticia del nacimiento de un hijo/a con Síndrome de Down.  
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